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 ،ﻫﺎي ﻗﻠﺒﻲ راﻳﺞ ﺗﺮﻳﻦ ﻧﻮع ارﺛﻲ ﺗﻚ ژﻧﻲ از ﺑﻴﻤﺎري
 )yhtapoymoidraC cihportrepyH(ﻳﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ ﺎﻛﺎردﻳﻮﻣ
آن، ﺿﺨﻴﻢ ﺷﺪن دﻳﻮاره ﺑﻄﻦ ﭼﭗ ﻛﻪ اﺳﺖ ﻛﻪ وﻳﮋﮔﻲ ﻫﺎي 
 ﻣﻲ ﺷﻮد، ﺑﻲ ﻧﻈﻤﻲ ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﻛﺎﻫﺶ ﻓﻀﺎي ﺑﻄﻦ ﭼﭗ
، (lirbifoyM )ﺳﺎرﻛﻮﻣﺮي، ﺑﻪ ﻫﻢ رﻳﺨﺘﮕﻲ ﻣﻴﻮﻓﻴﺒﺮﻳﻞ ﻫﺎ
 (aimehcsI )، اﻳﺴﻜﻤﻲ(elotsaiD )اﺧﺘﻼل دﻳﺎﺳﺘﻮل
از (. 1 )ﻣﻴﻮﻛﺎرد، ﺿﺮﺑﺎن ﻧﺎﻣﻨﻈﻢ ﻗﻠﺐ و ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ اﺳﺖ
دﻳﮕﺮ ﻋﻼﺋﻢ اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري، اﻧﺴﺪاد ﻣﺠﺮاي ﺧﺮوﺟﻲ ﺑﻄﻦ ﭼﭗ و 
 ﻧﻤﻲ ﺷﻮد ﻳﺎ  دﻳﺪهﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﻳﺎ اﺻﻼً( sisorbiF )ﻓﻴﺒﺮوز
ﺑﻴﻤﺎري داراي ﻧﺎﻫﻤﮕﻨﻲ ﻓﻨﻮﺗﻴﭙﻲ ﺑﺎﻻﻳﻲ  (.2 )ﺷﺪﻳﺪ اﺳﺖ
ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ و ﺧﺼﻮﺻﻴﺎت ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ آن از ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ ﺷﺪﻳﺪ ﺑﺎ 
ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ ﺗﺎ ﺷﻜﻞ ﺧﻮش ﺧﻴﻢ ﻛﻪ در اﻓﺮاد 
آرﻳﺘﻤﻲ . ﺷﻮد، ﻣﺘﻐﻴﺮ اﺳﺖﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت دﻳﺪه ﻣﻲ
 و ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در ﻏﻴﺎب ﻋﻼﺋﻢ )aimhtyhrrA(
  :ﭼﻜﻴﺪه
ﺻﺪ  در0/2 راﻳﺞ ﺗﺮﻳﻦ ﻧﻮع از ﺑﻴﻤﺎري ﻫﺎي ﻗﻠﺒﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ (MCH)ﺗﺮوﻓﻲ  ﻛﺎردﻳﻮﻣﺎﻳﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮ:زﻣﻴﻨﻪ و ﻫﺪف
 53ﺛﻴﺮ ﻗﺮار داده و ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ راﻳﺞ ﺗﺮﻳﻦ ﻋﻠﺖ ﻣﺮگ ﻗﻠﺒﻲ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در ﺟﻮاﻧﺎن زﻳﺮ ﺄاز ﺟﻤﻌﻴﺖ ﺟﻬﺎن را ﺗﺤﺖ ﺗ
ﻫﺪف اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ .  اﺳﺖ7HYM از ژن 8 - 42 درﺻﺪ ﻣﻮارد ﺑﻴﻤﺎري ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ اﮔﺰون ﻫﺎي 53ﺣﺪود . ﺳﺎل اﺳﺖ
 اﺳﺘﺎن MCH انﺎر در ﺑﻴﻤ91-32 در اﮔﺰون ﻫﺎي 7HYMﺑﺮرﺳﻲ اﺣﺘﻤﺎل ﺣﻀﻮر ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ژن 
  .ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و ﺑﺨﺘﻴﺎري ﺑﻮد
 ﺑﻪ روش ﻧﻤﻮﻧﻪ ﮔﻴﺮي آﺳﺎن از ﺑﻴﻦ ﻣﺮاﺟﻌﻴﻦ ﺑﻪ MCH ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ 03 در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﺠﺮﺑﻲ :روش ﺑﺮرﺳﻲ
-ﺑﻪ روش اﺳﺘﺎﻧﺪارد ﻓﻨﻞAND  در اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران . ﻛﻠﻴﻨﻴﻚ ﻗﻠﺐ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد اﻧﺘﺨﺎب ﺷﺪﻧﺪ
 ﺑﻪ ﺻﻮرت ﺗﻚ PCSS ﺗﻜﺜﻴﺮ و ﺑﺎ روش RCPد ﻧﻈﺮ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روش اﮔﺰون ﻫﺎي ﻣﻮر. ﻛﻠﺮوﻓﺮم اﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪ
 ﺑﺎﻧﺪﻫﺎي  ﺳﭙﺲ. رﺷﺘﻪ ﺗﺒﺪﻳﻞ ﺷﺪ و ﻫﻤﺮاه ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي دو رﺷﺘﻪ اي روي ژل ﭘﻠﻲ آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﮔﺮدﻳﺪ
  . ﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﺷﺪﻧﺪsamorhCﻣﺸﻜﻮك ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﮔﺮدﻳﺪ و ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﻧﺮم اﻓﺰار 
 و W917R دو ﺟﻬﺶ 22 و 91 اﻣﺎ در اﮔﺰون ﻫﺎي ، ﺗﻐﻴﻴﺮي ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻧﺸﺪ32 و 12، 02ﻫﺎي  ن در اﮔﺰو:ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
  . ﻳﺎﻓﺖ ﺷﺪ ﻛﻪ ﺑﻪ ﺗﺮﺗﻴﺐ در دو و ﻳﻚ ﻧﻔﺮ از ﺑﻴﻤﺎران وﺟﻮد داﺷﺘﻨﺪH078R
در ﻣﻴﻮزﻳﻦ ﺑﺘﺎ ﻣﻲ ﺷﻮد، اي ﺑﺎﻋﺚ ﺗﻐﻴﻴﺮ اﺳﻴﺪ آﻣﻴﻨﻪ  22 و 91در اﮔﺰون ﻫﺎي  از آﻧﺠﺎ ﻛﻪ ﺗﻐﻴﻴﺮات :ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي
ﺑﻪ ﻫﺮ   . اﻳﻦ اﺳﺘﺎن دارﻧﺪMCHﺳﺰاﻳﻲ در ﺑﻴﻤﺎران ﻪ  اﺣﺘﻤﺎﻻً ﺳﻬﻢ ﺑﺎ،اﮔﺰون ﻫاﻳﻦ  در 7HYMﻫﺎي ژن ﺟﻬﺶ
  . ﻻزم اﺳﺖ ﺑﺮاي ﻧﺘﻴﺠﻪ ﮔﻴﺮي ﺑﻬﺘﺮ، ﺑﻴﻤﺎران ﺑﻴﺸﺘﺮي ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻗﺮار ﮔﻴﺮﻧﺪﺻﻮرت، 
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وﻓﻲ ﺑﻄﻦ ﭼﭗ در ﺑﻴﻤﺎر داراي اﻛﻮﻛﺎردﻳﻮﮔﺮاﻓﻲ، ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮ
 ژﻧﻮﺗﻴﭗ ﺑﻴﻤﺎرﻳﺰا ﻧﺸﺎن دﻫﻨﺪه ﻧﻔﻮذ ﻧﺎﻗﺺ ﻓﻨﻮﺗﻴﭙﻲ اﺳﺖ
  ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ . ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ ﺑﺎ ﺳﻦ ﻓﺮد ﺗﻐﻴﻴﺮ ﻣﻲ ﻛﻨﺪ(. 3-5)
ﻣﻲ ﺗﻮاﻧﺪ در اﺑﺘﺪاي ﺗﻮﻟﺪ ﺑﺎ اﺷﻜﺎل اﻧﺴﺪادي و 
ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ ﺷﺪﻳﺪ، ﺳﻴﺮ ﺳﺮﻳﻊ ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﻧﺎرﺳﺎﻳﻲ ﻗﻠﺒﻲ و 
اﻧﺎن ﻧﻮﺟﻮ(. 6 )ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدددرﺻﺪ ﺑﺎﻻي ﻣﺮگ و ﻣﻴﺮ 
و ﺑﺎﻟﻐﻴﻦ ﺟﻮان در ﺣﺎﻟﺖ ﺷﺪﻳﺪي از ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ ﺑﻄﻦ 
ﺎ اﻧﺴﺪاد راه ﺧﺮوﺟﻲ، ﻛﺎﻫﺶ ﻓﻀﺎي ﺑﻄﻨﻲ ﺑﭼﭗ ﻫﻤﺮاه 
 و ﭘﻴﺸﺮوي ﺑﻪ ﺳﻮي ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ را ﻧﺸﺎن ﻣﻲ دﻫﻨﺪ
، 08ﻫﺎي ﺳﻨﻲ، از ﺑﺪو ﺗﻮﻟﺪ ﺗﺎ دﻫﻪ   در ﺗﻤﺎم ﮔﺮوه(.7،8)
 ﻧﻔﺮ از ﺟﻤﻌﻴﺖ ﻛﻠﻲ ﺑﻪ 005 ﻳﻚ ﻧﻔﺮ از  ﻛﻪهدﻳﺪه ﺷﺪ
ﺗﺮﻳﻦ ﻋﻠﺖ ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در   ﺷﺎﻳﻊ وﺷﺪه اﻧﺪآن ﻣﺒﺘﻼ 
  (.9 )ه اﺳﺖدﻮ ﺳﺎل ﺑ53ﺟﻮاﻧﺎن زﻳﺮ 
آﻧﺎﻟﻴﺰ ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻣﻮﺟﺐ ﺗﺴﻬﻴﻞ ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤﺎري 
در ﻣﺮاﺣﻞ ﭘﻴﺶ ﻛﻠﻴﻨﻴﻜﻲ ﺷﺪه و ﭘﻴﺸﺮﻓﺖ ﻫﺎي زﻳﺎدي در 
. ﺷﻨﺎﺧﺖ ﻣﺒﻨﺎي ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﺑﻴﻤﺎري ﺣﺎﺻﻞ آﻣﺪه اﺳﺖ
ﺗﺸﺨﻴﺺ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﺎ ﺗﻌﻴﻴﻦ ژﻧﻮﺗﻴﭗ ﺑﻴﻤﺎران روز ﺑﻪ روز 
ﻫﺎي  ﻮص ﻛﻪ وﺟﻮد روشﺑﻴﺸﺘﺮ ﻣﻲ ﺷﻮد و ﺑﻪ ﺧﺼ
داروﻳﻲ و ﻣﺪاﺧﻠﻪ اﻳﻲ ﺑﺮاي ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي از ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ 
ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ . اﻓﺮاد ﻣﺴﺘﻌﺪ، اﻫﻤﻴﺖ ﻣﻮﺿﻮع را ﺑﻴﺸﺘﺮ ﻣﻲ ﻛﻨﺪ
ﻃﺒﻘﻪ ﺑﻨﺪي ﺧﻄﺮزاﻳﻲ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﺮ ﻣﺒﻨﺎي ﻣﻌﻴﺎرﻫﺎي ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ 
اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻪ دو ﺷﻜﻞ اوﻟﻴﻪ و ﺛﺎﻧﻮﻳﻪ . اﻧﺠﺎم ﭘﺬﻳﺮ اﺳﺖ
ﻮن ﻓﺸﺎر ﺧﻮن، ﺷﻜﻞ اوﻟﻴﻪ ﺑﻴﻤﺎري در اﺛﺮ ﻋﻮاﻣﻠﻲ ﭼ. اﺳﺖ
ﺗﻨﮕﻲ آﺋﻮرت، ﺗﻤﺮﻳﻨﺎت ورزﺷﻲ و اﺳﺘﻔﺎده از ﺑﻌﻀﻲ داروﻫﺎ 
 ﻧﻮع ﺛﺎﻧﻮﻳﻪ آن اﻏﻠﺐ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ ﺑﻮده و (.01،11 )اﻳﺠﺎد ﻣﻲ ﮔﺮدد
 05ث آﺗﻮزوﻣﻲ ﻏﺎﻟﺐ اﺳﺖ اﻟﺒﺘﻪ ﻓﻘﻂ اﻧﺘﻘﺎل آن ﺑﺮ ﭘﺎﻳﻪ ﺗﻮار
  (.21 ) ﻣﻮارد ﺟﻨﺒﻪ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ دارﻧﺪدرﺻﺪ
ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت زﻳﺎدي ﺟﻬﺖ ﺗﺸﺨﻴﺺ اﺳﺎس ژﻧﺘﻴﻜﻲ 
ﺪه اﺳﺖ ﻛﻪ ﻧﺘﻴﺠﻪ آﻧﻬﺎ ﺷﻨﺎﺳﺎﻳﻲ ﺑﻴﺶ از  اﻧﺠﺎم ﺷMCH
 ژن ﺑﻮده ﻛﻪ اﻏﻠﺐ اﻳﻦ ژن ﻫﺎ 02 ﺟﻬﺶ در ﺑﻴﺶ از 009
از ﺟﻤﻠﻪ . ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﻫﺎي ﺳﺎرﻛﻮﻣﺮي را ﻛﺪ ﻣﻲ ﻛﻨﻨﺪ
 و 3CPBYM، 7HYMﻫﺎي  ﻫﺎ، ژن ﻣﻬﻤﺘﺮﻳﻦ اﻳﻦ ژن
ﻣﻮارد ﺑﻴﻤﺎري  درﺻﺪ 53ﺣﺪود .  ﻣﻲ ﺑﺎﺷﻨﺪ2TNNT
 ﻛﻪ ژﻧﻲ 7HYMژن  (.2 ) ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ7HYMﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ژن 
 اﮔﺰون دارد، ﻛﺪ 04 ﻛﻴﻠﻮ ﺑﺎز اﺳﺖ و 52ﺰرگ ﺣﺪود ﺑ
ﻛﻨﻨﺪه زﻧﺠﻴﺮه ﺳﻨﮕﻴﻦ ﻣﻴﻮزﻳﻦ ﺑﺘﺎ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ و ﻋﻤﺪﺗﺎً در 
 (tnemaliF )ﻫﺎي ﻓﻴﻼﻣﺎن(. 4 )ﺷﻮدﺑﻄﻦ ﻫﺎ ﺑﻴﺎن ﻣﻲ
 ﻫﺴﺘﻨﺪ ﺿﺨﻴﻢ ﺣﺎوي ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ زﻧﺠﻴﺮه ﺳﻨﮕﻴﻦ ﻣﻴﻮزﻳﻦ 
. ﻨﺪ ﻣﻮﻟﻜﻮل زﻧﺠﻴﺮه ﺳﺒﻚ ﻣﻴﻮزﻳﻦ ﻣﺮﺗﺒﻂ ﻣﻲ ﺑﺎﺷ4ﻛﻪ ﺑﺎ 
 59ﻮزﻳﻦ ﻗﻠﺒﻲ و ﻣﻴ درﺻﺪ 03 ﺑﺘﺎ زﻧﺠﻴﺮه ﺳﻨﮕﻴﻦ ﻣﻴﻮزﻳﻦ
 اﺳﻴﺪ 4391 ﻣﻴﻮزﻳﻦ ﺑﻄﻨﻲ را ﺗﺸﻜﻴﻞ ﻣﻲ دﻫﺪ و از درﺻﺪ
 51 ﺟﻬﺶ و 491 ﺗﻘﺮﻳﺒﺎً(. 31 )آﻣﻴﻨﻪ ﺗﺸﻜﻴﻞ ﺷﺪه اﺳﺖ
ﺗﻮاﻟﻲ  (.41 )ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ در اﻳﻦ ژن ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ
 ﻛﻪ اﻏﻠﺐ ه ﻧﺸﺎن دادMCHﺑﻴﻤﺎران ﻳﺎﺑﻲ ﻛﺎﻣﻞ اﻳﻦ ژن در 
 اﻧﺪ ﻛﻪ ﺳﺮ ﻛﺮوي  آن واﻗﻊ ﺷﺪه8-42ﻫﺎي  ﺟﻬﺶ ﻫﺎ در اﮔﺰون
 ﺑﺮرﺳﻲ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪﻫﺪف از اﻳﻦ . و اﺗﺼﺎل ﺳﺮ و دم را ﻛﺪ ﻣﻲ ﻛﻨﻨﺪ
 ﺟﻬﺶ ﻫﺎﻳﻲ در آﻧﻬﺎ  ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﻗﺒﻼً91-32ﻫﺎي  اﮔﺰون
ﻛﻪ ﺗﺎ ﺑﻪ ﺣﺎل ﻧﻪ ﺟﻬﺶ و ﻳﻚ  ﻃﻮريﻪ  ﺑﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ
، 02، ﭘﺎﻧﺰده ﺟﻬﺶ در اﮔﺰون 91ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ در اﮔﺰون 
، ﺑﻴﺴﺖ و ﭼﻬﺎر ﺟﻬﺶ و 12ﭼﻬﺎرده ﺟﻬﺶ در اﮔﺰون 
 و ﻫﺠﺪه ﺟﻬﺶ و ﻳﻚ 22ﻳﻚ ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ در اﮔﺰون 
، (41-81) ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ 32ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ در اﮔﺰون 
 ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ در اﻳﺮان ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧﺪﻛﻲ در ارﺗﺒﺎط ﻟﺬا
اﻳﻦ .  اﺳﺖﺑﺎ اﺳﺎس ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎري ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺘﻪ
ﻫﺎ در   اﺣﺘﻤﺎل ﺣﻀﻮر ﺟﻬﺶﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺑﺎ ﻫﺪف ﺑﺮرﺳﻲ
ﺘﺎن ﭼﻬﺎرﻣﺤﺎل و  در اﺳ7HYM ژن 91-32ﻫﺎي  اﮔﺰون
  .ﻃﺮاﺣﻲ و اﺟﺮا ﺷﺪه اﺳﺖﺑﺨﺘﻴﺎري 
  
  :ﺳﻲرﺑﺮ روش
آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ ﻛﻪ در -در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ
ﺻﻮرت  1931 ﺗﺎ ﺧﺮداد ﻣﺎه 9831ﻣﺎه  ﻓﺎﺻﻠﻪ زﻣﺎﻧﻲ دي
ﮔﺮﻓﺖ، از ﺑﻴﻦ ﻣﺮاﺟﻌﻴﻦ ﺳﺮاﺳﺮ اﺳﺘﺎن ﺑﻪ ﻛﻠﻴﻨﻴﻚ ﻗﻠﺐ 
 ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ 03داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮد، 
ﻓﻲ، ﺑﺮ اﺳﺎس ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎي ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ و ﻛﺎردﻳﻮﻣﻴﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮو
 و ﺑﻪ روش ﻧﻤﻮﻧﻪ ﮔﻴﺮي آﺳﺎن (91 )اﻛﻮﻛﺎردﻳﻮﮔﺮاﻓﻲ
ﺑﻌﺪ از ﺗﻬﻴﻪ . ﺟﻬﺖ اﻧﺠﺎم ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در ﻧﻈﺮ ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺷﺪﻧﺪ
  2931ﻣﻬﺮ و آﺑﺎن / 4، ﺷﻤﺎره 51دوره / ﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮدﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕ
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ﭘﺮﺳﺸﻨﺎﻣﻪ و ﻛﺴﺐ رﺿﺎﻳﺘﻨﺎﻣﻪ ﻛﺘﺒﻲ از ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ 
 ﻣﻴﻠﻲ ﻟﻴﺘﺮ ﺧﻮن ﺟﻬﺖ اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﻳﺸﺎت 5، MCH
و ﺑﻪ  ﻧﻴﻢ ﻣﻮﻻر ﮔﺮﻓﺘﻪ ATDEﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ در ﻟﻮﻟﻪ ﺣﺎوي 
آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲ و ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ ارﺳﺎل و ﺗﺎ 
 درﺟﻪ در ﻓﺮﻳﺰر -02زﻣﺎن اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﻳﺸﺎت در ﺷﺮاﻳﻂ 
 ﺧﻮن ﺑﻴﻤﺎران ﺑﻪ روش ﻣﻌﻤﻮل ﻓﻨﻞ ANDﺳﭙﺲ . ﻧﮕﻬﺪاري ﺷﺪ
 اﺳﺘﺨﺮاج  AND اﺳﺘﺨﺮاج ﮔﺮدﻳﺪ و ﻏﻠﻈﺖ(02 )و ﻛﻠﺮوﻓﺮم
  (ASU 0012 icnu )ﺷﺪه ﺑﺎ روش اﺳﭙﻜﺘﺮوﻓﺘﻮﻣﺘﺮي
 ﺑﺎ 7HYMﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﺗﻮاﻟﻲ ژن در اداﻣﻪ  .اﻧﺪازه ﮔﻴﺮي ﺷﺪ
   ، 3remirP و ﻧﺮم اﻓﺰار(488700_GN)رﻣﺰ دﺳﺘﺮﺳﻲ 
و  )F=remirp drawroF(ﺗﻮاﻟﻲ ﻫﺎي آﻏﺎزﮔﺮ ﺟﻠﻮﺑﺮﻧﺪه، 
ﺑﺮاي اﮔﺰون ﻫﺎي  )R=remirp evreseR( ،آﻏﺎزﮔﺮ ﻣﻌﻜﻮس
ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻃﻮل . ﻳﻦ ژن ﻃﺮاﺣﻲ و ﺧﺮﻳﺪاري ﺷﺪ ا32 ﺗﺎ 91
 ﺑﺎ ﻃﻮل RCPﻧﺠﺎ ﻛﻪ ﻣﺤﺼﻮﻻت ، از آ32 و 22ي ﻫﺎ اﮔﺰون
  ﻛﺎراﻳﻲ ﻧﺪارﻧﺪAH/PCSS-RCP ﺑﺮاي روش 053pbﺑﻴﺸﺘﺮ از 
 اﻳﻦ دو اﮔﺰون ﺑﻪ دو ﻗﺴﻤﺖ ﺗﻘﺴﻴﻢ و ﺑﺮاي ﻫﺮ ﻳﻚ ،(12)
 واﻛﻨﺶ .(1ﺷﻤﺎره ﺟﺪول )دو ﺟﻔﺖ ﭘﺮاﻳﻤﺮ ﻃﺮاﺣﻲ ﺷﺪ 
   اﮔﺰون ﺑﺼﻮرت اﺧﺘﺼﺎﺻﻲ و ﺑﻪ ﻣﻨﻈــــﻮر ﺑﺮاي ﻫﺮRCP
  .اﻓﺰاﻳﺶ ﻗﻄﻌﻪ ﻣﻮرد ﻧﻈﺮ، اﻧﺠﺎم ﺷﺪ
 از ﻫﺮ ﻳﻚ 0/2µl ﺣﺎوي RCPوﺗﻴﻮپ ﻫﺮ ﻣﻴﻜﺮ
 0/1 µl، 01Mpﺑﺎ ﻏﻠﻈﺖ  R و F از دو آﻏﺎزﮔﺮ
 0/5µl، (5/tinu µl )qaT  esaremyloP ANDآﻧﺰﻳﻢ
ﻣﺨﻠﻮط دزوﻛﺴﻲ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪﻫﺎي ﺗﺮي ﻓﺴﻔﺎت ﺑﺎ 
 1/5µ l،(01X)RCP   ﺑﺎﻓﺮ2/5µl، 01 Mmﻏﻠﻈﺖ
 ﻛﻪ ﺑﺎ ﺑﻮد (001 rgn )AND 1µlو ( 05Mm )2lCgM
 ﺑﺎ ANDﺗﻜﺜﻴﺮ .  رﺳﻴﺪ52µlآب ﻣﻘﻄﺮ ﺑﻪ ﺣﺠﻢ ﻧﻬﺎﻳﻲ 
 ﺳﺎﺧﺖ  818CP CETSAاﺳﺘﻔﺎده از دﺳﺘﮕﺎه ﺗﺮﻣﻮﺳﺎﻳﻜﻠﺮ
 03ﺷﺮاﻳﻂ دﻣﺎﻳﻲ ﺑﻬﻴﻨﻪ ﺷﺎﻣﻞ . ﻛﺸﻮر ژاﭘﻦ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ
 6 ﺑﻪ ﻣﺪت 69Cºدﻣﺎي واﺳﺮﺷﺘﻪ ﺷﺪن : ﺳﻴﻜﻞ ﻣﺸﺘﻤﻞ ﺑﺮ
 ﺑﻪ ﺗﻔﻜﻴﻚ 1  ﺷﻤﺎرهﻣﻄﺎﺑﻖ ﺟﺪول)دﻣﺎي اﺗﺼﺎل دﻗﻴﻘﻪ، 
 دﻗﻴﻘﻪ و دﻣﺎي ﺳﺎﺧﺖ رﺷﺘﻪ ﻫﺎي 1ﺑﻪ ﻣﺪت ( ﻫﺎ اﮔﺰون
  . ﺛﺎﻧﻴﻪ ﺑﻮد05ﺑﻪ ﻣﺪت  27Cºﻜﻤﻞ ﻣ
 اﺳﺘﻔﺎده از ﺗﻜﻨﻴﻚ ﭼﻨﺪ ﺷﻜﻠﻲ ﺳﺎﺧﺘﺎر ﺗـﻚ رﺷ ـﺘﻪ اي، 
 (msihpromyloP noitamrofnoC dnartS-elgniS )PCSS
  ﺗـﻚ رﺷـﺘﻪ اي ﺑـﺎ ANDﺑﺮ اﻳﻦ اﺳﺎس اﺳـﺘﻮار اﺳـﺖ ﻛـﻪ 
ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺗﺮﻛﻴﺐ ﺑﺎزي ﻣﻲ ﺗﻮاﻧﺪ ﺣﺎﻟﺖ ﻫﺎ و آراﻳـﺶ ﻫـﺎي 
  
  
  RCP  دﻣﺎي اﺗﺼﺎل ﭘﺮاﻳﻤﺮﻫﺎ و ﻃﻮل ﻗﻄﻌﺎت ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻫﺮ اﮔﺰون در ﺗﻜﻨﻴﻚ ﺗﻮاﻟﻲ آﻏﺎزﮔﺮﻫﺎي ﻃﺮاﺣﻲ ﺷﺪه،:1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  اﮔﺰون  آﻏﺎزﮔﺮﻫﺎ  دﻣﺎي اﺗﺼﺎل  (pb )اﻧﺪازه ﻗﻄﻌﻪ
 actaggaccgaaacagtgac :F  86Cº 022
  ccatactcccacgtggtctc :R
  91
  gactcctcccttcacaggtc :F  76Cº 602
  aaggtaactgaggagactacg :R
  02
  ctgatccctccccatgctcc :F  76Cº  122
  tccaaagggcgaagagactc :R
  12
  aactttcctcacgactcgga :F  76Cº  361
  ctctcttcctctaccggagg :R
 22A
  aaagacgtgagaagtcgtcg :F  56Cº  102
  atgacaaccgagaaggtggg :R
 22B
  atctcccttcctctccgtgt :F  65-75Cº  591
  acctcctactcctcctcttac:R
  32A
  gaaccggaggtcgacttaga :F  66Cº 402
  ttccattcccgtcgaggga :R
  32B
 drawroF =F ;esreveR =R
  
                                                                        ﺛﺮﻳﺎ ﺣﻴﺪري و ﻫﻤﻜﺎران        MCH در ﺑﻴﻤﺎران 7HYMﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
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 ﻧﺮﻣﺎل ANDﻓﻀﺎﻳﻲ ﻣﺘﻌﺪدي ﺑﮕﻴﺮد، ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ اﮔﺮ در 
ﺟﻬﺸﻲ رخ داده ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺗﻐﻴﻴﺮ آراﻳﺶ ﻓﻀﺎﻳﻲ ﺗﻚ 
رﺷﺘﻪ اي آن ﺷﺪه ﻛﻪ ﺑﺮ اﺳﺎس ﺗﻔﺎوت ﺣﺮﻛﺖ آن روي 
ﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺑﺮرﺳﻲ  .ﮔﺮددژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺟﺪا ﻣﻲ
 ﻛﻪ  PCSS-RCPﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روشﺟﻬﺶ ﻫﺎي اﺣﺘﻤﺎﻟﻲ 
ﻟﻴﺰ ﻫﺘﺮودوﭘﻠﻜﺲ، آﻧﺎ و RCP ﻣﺤﺼﻮﻻت PCSSﺷﺎﻣﻞ 
ﻃﻮر ﻫﻤﺰﻣﺎن اﺳﺖ، ﻪ ﺑ( AH=sisylanA xelpud oreteH)
،  RCPﺮ ﻗﻄﻌﺎت ﻣﻮرد ﻧﻈﺮ ﺗﻮﺳﻂ روشـــﺑﻌﺪ از ﺗﻜﺜﻴ
   درﺻﺪ8 ﻧﻈﺮ ﺑﺮ روي ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﻣﻮردﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎي 
 ﺳﺎﻋﺖ 1 ﺑﻪ ﻣﺪت 05Am ، ﺑﺎ ﺟﺮﻳﺎن (ynamreG kreM) 
 و ﺳﭙﺲ ﺑﺎ ﻧﻴﺘﺮات ﻧﻘﺮه رﻧﮓ آﻣﻴﺰي و اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺷﺪﻧﺪ
 در ﺻﻮرت ﺻﺤﺖ ﺑﺎﻧﺪﻫﺎ .(22) ﻳﺖ ﮔﺮدﻳﺪﻧﺪؤﻧﺪﻫﺎ رﺑﺎ
 ﻣﻮرد اﺳﺘﻔﺎده PCSS ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ آﻧﻬﺎ ﺟﻬﺖ RCPﻣﺤﺼﻮل 
 ﻣﺤﺼﻮل  يﻫﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺑﺮاي اﻳﻦ ﻣﻨﻈﻮر، از. ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ
 ﻣﺨﻠﻮط و ﺑﻪ eyD PCSS از 6µl ﺑﺎ ﺑﺮداﺷﺘﻪ و 8µl ،RCP
 ﺣﺮارت دادﻳﻢ ﺗﺎ دو رﺷﺘﻪ 69Cº دﻗﻴﻘﻪ در دﻣﺎي 51ﻣﺪت 
 ﺳﭙﺲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻫﺎ .ﻢ ﺟﺪا ﺷﻮﻧﺪﻫ  ﺑﻪ ﻃﻮر ﻛﺎﻣﻞ ازAND
 ANDﺑﻼﻓﺎﺻﻠﻪ روي ﻳﺦ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ ﺗﺎ از ﺗﺸﻜﻴﻞ ﻣﺠﺪد 
 RCP ﻣﺤﺼﻮل 2µlاز ﻃﺮﻓﻲ . دو رﺷﺘﻪ اي ﻣﻤﺎﻧﻌﺖ ﺷﻮد
، ﻣﺨﻠﻮط و در ( ﻣﻮﻻر0/5 ) ATDE3µlاز ﻫﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺑﺎ 
 رﺳﺎﻧﺪه ﺷﺪ، ﺳﭙﺲ 69Cºدﺳﺘﮕﺎه ﺗﺮﻣﻮﺳﺎﻳﻜﻠﺮ ﺑﻪ ﺣﺮارت 
 03 ﺳﻴﻜﻞ 06 دﻗﻴﻘﻪ در اﻳﻦ ﺣﺮارت ﻧﮕﻬﺪاري و ﻃﻲ 5
ﻣﺤﺼﻮﻻت (. 32 ) رﺳﺎﻧﺪه ﺷﺪ73Cº ﺣﺮارت ﺑﻪ ايﺛﺎﻧﻴﻪ 
 ﻫﺮ ﻧﻤﻮﻧﻪ را ﺑﺎ ﻣﺤﺼﻮﻻت PCSS آﻣﺎده ﺷﺪه ﺑﺮاي RCP
 آﻣﺎده ﺷﺪه ﺑﺮاي ﻫﺘﺮودوﭘﻠﻜﺲ ﻫﻤﺎن ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻣﺨﻠﻮط RCP
  .(2  ﺷﻤﺎرهﺟﺪول) و در ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺑﺎرﮔﻴﺮي ﺷﺪﻧﺪ
  
 7HYM ژن 91-32 ﻫﺎي  اﮔﺰونAH و PCSSﺑﺮﻧﺎﻣﻪ ﺗﻨﻈﻴﻢ ﺷﺪه اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﻣﺤﺼﻮﻻت  :2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  (1:93)ﻏﻠﻈﺖ ژل   (ﺳﺎﻋﺖ)زﻣﺎن   (Cº)دﻣﺎ   (وﻟﺖ )وﻟﺘﺎژ  اﮔﺰون
  %8  6/5  21  003  91
  %8  6/52  01  052  12
  %8  6  02  033 02 و 22A
  %01  6  21  053 22B
  %8  6  01  033  32A
  %8  6  21  033  32B
  
  
ﺑﻌﺪ از ﭘﺎﻳﺎن اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز، ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺑﺎ 
ﻳﺖ و ﺑﺮ روي آن رANDﮓ آﻣﻴﺰي و ﺑﺎﻧﺪﻫﺎي ﻧﻴﺘﺮات ﻧﻘﺮه رﻧ
 ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻪ يدرﻧﻬﺎﻳﺖ ﻛﻠﻴ. و ﻣﻮرد ﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ
 ﻛﻪ داراي اﻟﮕﻮي 7HYMﻫﺎي ﻣﺸﻜﻮك ﺑﻪ داﺷﺘﻦ ﺟﻬﺶ 
ﻣﺘﻔﺎوت ﺑﺮ روي ژل ﭘﻠﻲ اﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﺑﻮدﻧﺪ، ﺗﻮﺳﻂ روش 
 ﻣﻮرد ﺗﺄﻳﻴﺪ ﻗﺮارﮔﺮﻓﺘﻪ و ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ANDﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ 
  .ﺪﺗﺠﺰﻳﻪ و ﺗﺤﻠﻴﻞ ﺷﺪﻧ samorhC ﻧﺮم اﻓﺰار
  
  :ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻫﺎ
ﻣﻮرد ﻣﺸﻜﻮك ﺑﺎ روش ﺗﻌﻴﻴﻦ  3 در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ 
ﺗﻐﻴﻴـﺮات ﻳﺎﻓـﺖ . ﻨـﺪ ﻳﻴﺪ ﻧﻬﺎﻳﻲ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘ ﺄﺗﻮاﻟﻲ ﻣﻮرد ﺗ 
 در 2969 T>C ﻳــﻚ ﺟﻬــﺶ ﺑــﺼﻮرت ﺷــﺎﻣﻞﺷــﺪه 
 ﺳﺎﻟﻪ و زﻧﻲ 24ﻣﺮدي )دو ﻧﻔﺮ از ﺑﻴﻤﺎران در  91اﮔﺰون 
 و ﻳـﻚ ﺟﻬـﺶ ( ﺳـﺎﻟﻪ ﺑـﺎ ﺳـﺎﺑﻘﻪ ﻓـﺎﻣﻴﻠﻲ از ﺑﻴﻤـﺎري34
 ﺳﺎﻟﻪ ﺑﺪون ﺳﺎﺑﻘﻪ 37 در ﺧﺎﻧﻤﻲ 42801 A>Gﺑﺼﻮرت 
  .(2 و 1ﺗﺼﺎوﻳﺮ ﺷﻤﺎره  )دﺑﻮﻓﺎﻣﻴﻠﻲ از ﺑﻴﻤﺎري 
  2931ﻣﻬﺮ و آﺑﺎن / 4، ﺷﻤﺎره 51دوره / ﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ ﺷﻬﺮﻛﺮدﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕ
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  .22Bدر اﮔﺰون 42801 A>Gﺟﻬﺶ  :1ﺗﺼﻮﻳﺮ ﺷﻤﺎره 
  ﺑﻴﻤﺎران ﻛﻪ اﻟﮕﻮي ﺑﻴﻤﺎر ﺷـﻤﺎره : 8 ﺗﺎ 3ﻛﻨﺘﺮل ﺳﺎﻟﻢ، : 2ﻪ ﻧﺸﺪه، ـــﻛﻨﺘﺮل واﺳﺮﺷﺘ: 1ﻣﺎرﻛﺮ، :  M.ژل ﭘﻠﻲ آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ( ﻟﻒ
ﺷﻜﻞ ﺑﺎﻻ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻓـﺮد . ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮام ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ( ب.  ﺑﺎ ﺑﻘﻴﻪ و ﺑﺎ ﻛﻨﺘﺮل ﺳﺎﻟﻢ ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ و ﻳﻚ ﺑﺎﻧﺪ اﺿﺎﻓﻪ دارد (ﻴﻜﺎنﻋﻼﻣﺖ ﭘ ) 8
  .ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪ ﺟﻬﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ  ﻋﻼﻣﺖ ﭘﻴﻜﺎن ﻧﺸﺎن دﻫﻨﺪه.اﺳﺖ ﺑﻴﻤﺎر و ﺷﻜﻞ ﭘﺎﻳﻴﻦ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻓﺮد ﺳﺎﻟﻢ
  
   .91 در اﮔﺰون 2969T>C ﺟﻬﺶ :2 ﺷﻤﺎرهﺗﺼﻮﻳﺮ 
 5ﺑﻴﻤﺎران ﻛﻪ اﻟﮕﻮي ﺑﻴﻤﺎران ﺷـﻤﺎره : 9 ﺗﺎ 3ﻛﻨﺘﺮل ﺳﺎﻟﻢ،: 2ﻛﻨﺘﺮل واﺳﺮﺷﺘﻪ ﻧﺸﺪه، : 1ﻣﺎرﻛﺮ، :  M .آﻛﺮﻳﻞ آﻣﻴﺪ ﻣﺮﺑﻮﻃﻪژل ﭘﻠﻲ ( اﻟﻒ
ﺷﻜﻞ ﺑﺎﻻ ﻣﺮﺑﻮط . ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮام ﻣﺮﺑﻮﻃﻪ ( ب . ﺑﺎ ﺑﻘﻴﻪ و ﺑﺎ ﻛﻨﺘﺮل ﺳﺎﻟﻢ ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ و ﻳﻚ ﺑﺎﻧﺪ اﺿﺎﻓﻪ دارد (ﻋﻼﻣﺖ ﻫﺎي ﭘﻴﻜﺎن  )8و 
  . را ﻧﺸﺎن ﻣﻲ دﻫﺪﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪ ﺟﻬﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ ﻋﻼﻣﺖ ﭘﻴﻜﺎن؛ ﺑﻪ ﻓﺮد ﺳﺎﻟﻢ اﺳﺖﺑﻪ ﻓﺮد ﺑﻴﻤﺎر و ﺷﻜﻞ ﭘﺎﻳﻴﻦ ﻣﺮﺑﻮط 
    
  :ﺑﺤﺚ
ﻛﺎردﻳﻮﻣﺎﻳﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ در اﻛﺜﺮ ﻣﻮارد ﺑﺪﻟﻴﻞ 
  ﻫـــﺎي ﺳـــﺎرﻛﻮﻣﺮي اﻳﺠـــﺎد  ﺟﻬـــﺶ در ﻳﻜـــﻲ از ژن
 ﺟﻬـﺶ در اﻧـﺴﺎن ﺷـﻨﺎﺧﺘﻪ 491ﺗـﺎﻛﻨﻮن ﺣـﺪود . ﻣﻲ ﺷﻮد 
  ـــﻦ ﺟﻬﺶ ﻫﺎ ﻣﺮﺑـــﻮط ﺑﻪ ژن ﻣﻮرد از اﻳ511ﺪه ﻛﻪ ـــﺷ
  
ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻣﺨﺘﻠﻒ، ﺟﻬﺶ در ژن (. 42 )ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ  7HYM
ﻣﻮارد اﻳـﻦ ﺑﻴﻤـﺎري ﻧـﺸﺎن % 03-53 را در ﺣﺪود 7HYM
 ﺑﻴــﺸﺘﺮﻳﻦ 8-42ﻫــﺎي ﻣﺤــﺪوده  داده اﻧــﺪ ﻛــﻪ اﮔــﺰون 
اﻣـﺎ اﻳـﻦ رﻗـﻢ در ﺑﻴﻤـﺎران . درﮔﻴﺮي را در ﺑﻴﻤـﺎري دارﻧـﺪ 
                                                                        ﺛﺮﻳﺎ ﺣﻴﺪري و ﻫﻤﻜﺎران        MCH در ﺑﻴﻤﺎران 7HYMﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي ژن 
04  
اﻳﺮاﻧـﻲ ﺑـﺎ ﺟﻤﻌﻴـﺖ ﻫـﺎ و اﻗـﻮام ﻣﺨﺘﻠـﻒ ﻫﻨـﻮز ﻣـﺸﺨﺺ 
ي در راﺑﻄـﻪ ﺑـﺎ  ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ اﻃﻼﻋﺎت ﻣﺤـﺪود .ﻧﮕﺮدﻳﺪه اﺳﺖ 
ﺛﻴﺮ اﻳﻦ ژن ﺑﺮ ﻛﺎردﻳﻮ ﻣﺎﻳﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ در دﺳـﺘﺮس ﺄﺗ
 7HYM ژن 91-32ﻫﺎي   در اﻳﻦ ﺗﺤﻘﻴﻖ اﮔﺰون .ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ 
 32 و 12، 02ﻫـﺎي  در اﮔـﺰون . ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺖ 
ﻫﻴﭻ ﺗﻐﻴﻴﺮي ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻧﺸﺪ اﻣﺎ ﻧﺘـﺎﻳﺞ ﻧـﺸﺎن دﻫﻨـﺪه دو ﻧـﻮع 
 در 2969 T>Cﺗﻐﻴﻴﺮ ﻧﻮﻛﻠﺌﻮﺗﻴﺪي ﺑﻮده ﻛﻪ ﺷـﺎﻣﻞ ﺟﻬـﺶ 
   22 در اﮔــ ــﺰون 42801 A>G و ﺟﻬــ ــﺶ 91ﮔــ ــﺰون ا
 و nanA ﺗﻮﺳ ــﻂ "در ﺟﻬ ــﺶ اول ﻛ ــﻪ ﻗ ــﺒﻼ . ﻣ ــﻲ ﺑﺎﺷ ــﺪ 
 ﻛـﻪ ﻛـﺪ GGC، ﻛـﺪون (52 )ﻫﻤﻜـﺎران ﮔـﺰارش ﺷـﺪه
ﻛـﻪ ﻛـﺪ ﻛﻨﻨـﺪه  GGTﻛﻨﻨﺪه آرژﻳﻨـﻴﻦ اﺳـﺖ ﺑـﻪ ﻛـﺪون 
 ﺗﺮﻳﭙﺘﻮﻓﺎن اﺳﺖ ﺗﺒﺪﻳﻞ ﻣﻲ ﺷﻮد و در ﺟﻬﺶ دوم ﻛـﻪ ﻗـﺒﻼً 
، ﻛـﺪون (62 ) و ﻫﻤﻜـﺎران ﮔـﺰارش ﺷـﺪهihsiNﺗﻮﺳـﻂ 
 ﻛـﻪ CAC آرژﻳﻨﻴﻦ را ﻛﺪ ﻣﻲ ﻛﻨـﺪ ﺑـﻪ ﻛـﺪون  ﻛﻪ CGC
ﻫﺮ دو ﺟﻬـﺶ . ﻛﺪ ﻛﻨﻨﺪه ﻫﻴﺴﺘﻴﺪﻳﻦ اﺳﺖ ﺗﺒﺪﻳﻞ ﻣﻲ ﺷﻮد 
 ﻛـﻪ از ﻧـﻮع ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي ﺑـﺪ ﻣﻌﻨـﻲ H078R و W917R
  ﻫ ــﺴﺘﻨﺪ ﺑﺎﻋ ــﺚ ﺗﻐﻴﻴ ــﺮ در ﻧﺎﺣﻴ ــﻪ ﺳ ــﺮ ﭘ ــﺮوﺗﺌﻴﻦ ﻣﻴ ــﻮزﻳﻦ 
  .ﻣﻲ ﮔﺮدﻧﺪ
ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻣﺨﺘﻠﻔﻲ در ﺧﺼﻮص ﻧﻘﺶ ﺟﻬﺶ ﻫـﺎي 
م ﺷـﺪه در ﺑﺮوز ﻛﺎردﻳﻮﻣﺎﻳﻮﭘﺎﺗﻲ ﻫﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ اﻧﺠﺎ  7HYM
اﺳﺖ ﻛـﻪ از ﺟﻤﻠـﻪ اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﺎت، ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ اي اﺳـﺖ ﻛـﻪ 
 ﺑﺎ ﻫﺪف ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي  و ﻫﻤﻜﺎران، uiLﺗﻮﺳﻂ 
 ﺷﺠﺮه ﻧﺎﻣﻪ داراي ﺑﻴﻤـﺎران 01ﻫﺎي ﻣﺴﺌﻮل ﺑﻴﻤﺎري در  ژن
ﻣﺒﺘﻼ ﺑـﻪ ﻛﺎردﻳﻮﻣﻴﻮﭘـﺎﺗﻲ ﻫـﺎﻳﭙﺮﺗﺮوﻓﻲ در ﺟﻤﻌﻴـﺖ ﭼﻴﻨـﻲ 
در اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ ﻧـﻮاﺣﻲ ﻋﻤﻠﻜـﺮدي ژن . ه اﺳـﺖ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ 
ﻴﻚ ﺗﻮاﻟﻲ ﻳﺎﺑﻲ ﻣﺴﺘﻘﻴﻢ ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي  و ﺗﻜﻨ RCP ﺑﺎ 7HYM
 ﻧﻔـﺮ 3 ﺷﺠﺮه دﻳﺪه ﺷﺪ، 3 در 7HYM ﺟﻬﺶ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ و
 ﺳﺎل دﭼـﺎر ﻣـﺮگ 02-84از اﻓﺮاد اﻳﻦ ﺷﺠﺮه ﻫﺎ در ﺳﻨﻴﻦ 
ﻧﺘـﺎﻳﺞ اﻳـﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ . ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در ﺣﻴﻦ ورزش ﺷـﺪه ﺑﻮدﻧـﺪ 
 ﺑﺎ ﺧﻄﺮ MCH در ﺑﻴﻤﺎران 7HYMﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي 
  .(72 ) ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪﺑﺎﻻي ﻣﺮگ ﻧﺎﮔﻬﺎﻧﻲ در اﻓﺮاد ﻣﺒﺘﻼ ﻣﺮﺗﺒﻂ
 ﺧـﺎﻧﻮاده 2ﭼـﻴﻦ، از ﻛﺸﻮر در دﻳﮕﺮي در ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ 
و ﺷـﺪ  ﻓﺮد ﺳﺎﻟﻢ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺧﻮن ﮔﺮﻓﺘـﻪ 021 و MCHﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ 
 و 3CPBYM، 7HYM ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي RCPﺑﺎ اﺳـﺘﻔﺎده از 
ﺟﻬـﺶ ﻫـﺎي اﻛﺜـﺮ . ﻗـﺮار ﮔﺮﻓـﺖ ﺑﺮرﺳﻲ ﻣﻮرد  2TNNT
ﻛـﻪ در  ﻃـﻮري ﻪ  ﺑﻮدﻧﺪ ﺑ ـ7HYMﻣﻼﺣﻈﻪ ﺷﺪه ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ 
 در A91351G ﺟﻬﺶ ، ﻣﻄﺎﻟﻌﻪﻳﻜﻲ از ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎي ﻣﻮرد
 ﻋـﻀﻮ ﺧـﺎﻧﻮاده ﻧـﺸﺎن داده 3، در 7HYM ژن 32اﮔـﺰون 
 A91351Gﻧﺘﺎﻳﺞ اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ ﺟﻬـﺶ . ﺪـــﺷ
 ﻓــﺎﻣﻴﻠﻲ ﺑــﺎ MCH، ﻋﻠــﺖ 7HYM ژن 32اﮔــﺰون در 
ﻓﻨﻮﺗﻴﭗ ﺑﺪﺧﻴﻢ ﺑﻮده و در ﺗﻤﺎم ﻣﻮارد ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﺎﻳﺪ 
از ﻧﻈﺮ ﻣﺸﻜﻼت اﻧـﺴﺪادي ﻋـﺮوق ﻗﻠﺒـﻲ ﻣـﻮرد ﺑﺮرﺳـﻲ 
  .(81 ) ﮔﻴﺮﻧﺪﻗﺮار
 ،02 ،91ﻫـﺎي   و ﻫﻤﻜﺎران ﺗﻮاﻟﻲ اﮔـﺰون aicraG
 ﺑﻴﻤﺎر ﺑﺎ داﻣﻨﻪ ﺳـﻨﻲ 03 را در 7HYM از ژن 03 و 22-42
ﺪ ﻧ ـ در اﺳـﺘﺮاﻟﻴﺎ ﺑﺮرﺳـﻲ ﻧﻤﻮد MCH ﺳﺎل ﻣﺒﺘﻼ ﺑـﻪ 81-06
در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌـﻪ در . ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲ داﺷﺘﻨﺪ آﻧﺎن  ﻣﻮرد 52ﻛﻪ 
 ﻓـﺎﻣﻴﻠﻲ ﺷـﺪﻳﺪ، ﺟﻬـﺶ MCHﻳﻚ ﺧﺎﻧﻢ ﺑﻴﻤـﺎر ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ 
 ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ ﻛـﻪ اﻳـﻦ ﺟﻬـﺶ 22 در اﮔﺰون laV228teM
 اﻳﻦ ﺣﺎﻟـﺖ ﻧـﺸﺎن دﻫﻨـﺪه ،در واﻟﺪﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎر وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ 
  در دﻳﮕ ــﺮ ﻣﻄﺎﻟﻌ ــﻪ .(82 )ﺟﻬ ــﺶ ﺧﻮدﺑﺨ ــﻮد ﻣ ــﻲ ﺑﺎﺷ ــﺪ 
، ﺗـﻮاﻟﻲ PCSS و ﻫﻤﻜﺎراﻧﺶ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از روش dralliV
 2TNNT و 7HYMﻫـﺎي ﻣﺮﺑـﻮط ﺑـﻪ دو ژن  ﺗﻤﺎم اﮔﺰون 
 ﻧﻔـﺮ داراي 45 ﺑﻴﻤﺎر ﻓﺮاﻧﺴﻮي ﻛـﻪ 69را از ﻧﻈﺮ ﺟﻬﺶ در 
 ﻧﻔ ــﺮ اﺳــﭙﻮرادﻳﻚ ﺑﻮدﻧ ــﺪ ﻣ ــﻮرد 24ﺳــﺎﺑﻘﻪ ﺧــﺎﻧﻮادﮔﻲ و 
 ﺑﻴﻤـﺎر ﺑـﺎ 5 در 7HYMﺟﻬـﺶ ژن . ﺑﺮرﺳـﻲ ﻗـﺮار دادﻧـﺪ
 ﻣﻮرد اﺳﭙﻮرادﻳﻚ در ﻗﺴﻤﺖ ﺳـﺮ و 2ﺳﺎﺑﻘﻪ ﺧﺎﻧﻮادﮔﻲ و 
در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻣـﺸﺨﺺ ﺷـﺪ . اﻧﺘﻬﺎي ﭘﺮوﺗﺌﻴﻦ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ 
 واﻗﻊ ﺷﺪه و از ﻃﺮﻓـﻲ 7HYMﻛﻪ ﺑﻴﺸﺘﺮﻳﻦ ﺟﻬﺶ در ژن 
 و aicraG. (92 )ﺧﻴﺮ ﺑ ــﻮده اﺳــﺖ ﺄﺗ ــﺷ ــﺮوع ﺑﻴﻤ ــﺎري ﺑ ــﺎ 
ﻫﺎي ﺳـﺎرﻛﻮﻣﺮي را در   ﻓﺮاواﻧﻲ ﺗﻌﺪادي از ژن ﻫﻤﻜﺎران،
رﺳـﻲ ﻗـﺮار  در اﺳـﭙﺎﻧﻴﺎ ﻣـﻮرد ﺑﺮ MCH ﺑﻴﻤﺎر ﻣﺒﺘﻼ ﺑـﻪ 021
.  ﺳـﺎﺑﻘﻪ ﺧـﺎﻧﻮادﮔﻲ داﺷـﺘﻨﺪ درﺻﺪ61از اﻳﻦ ﺗﻌﺪاد . دادﻧﺪ
 23 ژن ﻣـﻮرد ﺑﺮرﺳـﻲ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓـﺖ، 5در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻛﻪ 
ﻣﻮرد ﺟﻬﺶ ﻫﺎ ﻣﺮﺑﻮط  01ﺑﻴﻤﺎر ﺟﻬﺶ ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ ﻛﻪ در 
  (.03 ) ﺑﻮد7HYMﺑﻪ ژن 
اﻏﻠﺐ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎﺗﻲ ﻛﻪ در اﻳﻦ زﻣﻴﻨﻪ ﺻـﻮرت ﮔﺮﻓﺘـﻪ 
اﻳﻦ روش ﺑﺎ ﺗﻮﺟـﻪ ﺑـﻪ ﻫﺰﻳﻨـﻪ .  ﺑﻮده اﺳﺖ PCSSﺑﻪ روش 
 درﺻﺪ اﺳﺖ، 58ﻣﻨﺎﺳﺐ و ﺣﺴﺎﺳﻴﺖ ﺑﺎﻻي آن ﻛﻪ ﺣﺪود 
روﺷﻲ ﻣﻨﺎﺳﺐ ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ ﺟﻬﺶ ﻫﺎي اﺣﺘﻤـﺎﻟﻲ در اﻳـﻦ 
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 ﺪﺷﺎﺑ ﻲﻣ نژ) 22 .( ﺪﻨﭼ ﺮﻫPCR-SSCP ﻚـﻳ ناﻮـﻨﻋ ﻪﺑ 
 هدﺎﻔﺘـﺳا درﻮـﻣ ﺎـﻫ ﺶﻬﺟ يﺮﮕﻟﺎﺑﺮﻏ ﺖﻬﺟ لﻮﻤﻌﻣ شور
 ًﺎﺘﺒﺴــ ﻧ شور ﻦــ ﻳا ،ﺖــ ﺳا ﻪــ ﺘﻓﺮﮔ راﺮــ ﻗ ﻖــ ﻴﻗد و سﺎﺴــ ﺣ   
 ـﺗ ﺖـﺤﺗ ﻞـﺻﺎﺣ ﺞﻳﺎـﺘﻧ و ﺪـﺷﺎﺑ ﻲﻣﺄ و ﻂﻴـﺤﻣ ﻞـﻣاﻮﻋ ﺮﻴﺛ
 ﺖـﺳا ﺮـﻴﻐﺘﻣ هﺎﮕﺸﻳﺎﻣزآ ﻂﻳاﺮﺷ) 19 ( ﻪـﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦـﻳا رد ﺎـﻣا
 شور زا نﺎﻣﺰﻤﻫ هدﺎﻔﺘﺳاPCR-SSCP و HA  رﺎﻴﺴﺑ ﺖﻗد
ﻴﺨﺸـﺗ رد ار ﻲﻳﻻﺎـﺑ نژ يﺎـﻫ ﺶـﻬﺟ ﺺMYH7 ﻢﻫاﺮـﻓ 
 ياﺮــ ﺑ ﻲﻟاﻮــ ﺗ ﻦﻴــ ﻴﻌﺗ شور زا هدﺎﻔﺘــﺳا ﻲــ ﻓﺮﻃ زا و دﻮــﻤﻧ  
 ﺗ و كﻮﻜﺸﻣ يﺎﻫ ﻪﻧﻮﻤﻧ ﺄ ﻲﻣﺎـﻬﺑا ﻪﻧﻮﮕﭽﻴﻫ يﺎﺟ ﺎﻬﻧآ ﺪﻴﻳ
ﺖﺷاﺬﮕﻧ ﻲﻟﺎﺧ ار.  
  
يﺮﻴﮔ ﻪﺠﻴﺘﻧ:  
 سﺎــ ـﺳا ﺮــ ـﺑ ﺞﻳﺎــ ـﺘﻧ ﻪــ ـﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦــ ـﻳا، رد ﺶــ ـﻬﺟ   
نوﺰﮔا  يﺎﻫ19 ﺎﺗ 23 نژ MYH7 ﺶﻘﻧ  ﻲﻳاﺰﺴﺑ دﺎﺠﻳا رد
 ﻲﻓوﺮﺗﺮﭙﻳﺎﻫ ﻲﺗﺎﭘﻮﻳﺎﻣﻮﻳدرﺎﻛ نﺎﺘﺳا ﻦﻳا ﺖﻴﻌﻤﺟ رد ﻪﺘـﺷاد
 ،ﺖﺳا ﺮﻳﺎـﺳ يور ﺮـﺑ يﺮﺘﺸـﻴﺑ تﺎـﻌﻟﺎﻄﻣ ﺎـﺗ ﺪـﺒﻠﻃ ﻲـﻣ ﺎﻣا
نوﺰﮔا  ﺶـﻘﻧ ﺎﺗ دﺮﻴﮔ مﺎﺠﻧا يﺮﺘﺸﻴﺑ يﺎﻫ ﻪﻧﻮﻤﻧ داﺪﻌﺗ و ﺎﻫ
نوﺰﮔا  ﺺﺨﺸﻣ ﺮﺘﺸﻴﺑ يرﺎﻤﻴﺑ رد ﺰﻴﻧ نژ ﻦﻳا ﻒﻠﺘﺨﻣ يﺎﻫ
دﻮﺷ.  
  
ﻲﻧادرﺪﻗ و ﺮﻜﺸﺗ:  
 ﻲﻓاﺮﮔﻮﻳدرﺎـــﻛﻮﻛا ﺶـــﺨﺑ ﻞﻨـــﺳﺮﭘ زا ﻪﻠﻴـــﺳﻮﻨﻳﺪﺑ
 ﺎﻬﭼ نﺎﺘﺳا ﺮﺟﺎﻫ نﺎﺘﺳرﺎﻤﻴﺑ نارﺎـﻤﻴﺑ ﻪـﻴﻠﻛ و يرﺎـﻴﺘﺨﺑ و لﺎﺤﻣر
 و ﺪﻧﺪﻧﺎـﺳر يرﺎـﻳ ﻪـﻌﻟﺎﻄﻣ ﻦـﻳا ياﺮـﺟا رد ار ﺎـﻣ ﻪﻧﺎﻤﻴﻤـﺻ ﻪـﻛ
 و دﺮﻛﺮﻬﺷ ﻲﻜﺷﺰﭘ مﻮﻠﻋ هﺎﮕﺸﻧاد ﻲﺸﻫوﮋﭘ ﺖﻧوﺎﻌﻣ زا ﻦﻴﻨﭽﻤﻫ
 ﺗ ﺖﻬﺟ دﺮﻛﺮﻬﺷ هﺎﮕﺸﻧادﺄ ﻪﻣﺎﻧ نﺎﻳﺎﭘ ﻦﻳا ﺐﻳﻮﺼﺗ و ﻪﺟدﻮﺑ ﻦﻴﻣ
 ﺖـﺒﺛ هرﺎﻤـﺷ ﺎـﺑ6001/122 ﺦﻳرﺎـﺗ رد 5/8/89 ﻪـﻴﻠﻛ زا ﺰـﻴﻧ و 
 ﻣ مﺮﺘﺤﻣ نﺎﻨﻛرﺎﻛ دﺮﻛﺮﻬـﺷ ﻲﻟﻮـﻜﻟﻮﻣ و ﻲﻟﻮﻠﺳ تﺎﻘﻴﻘﺤﺗ ﺰﻛﺮ
 ﻲﻧادرﺪﻗ و ﺮﻜﺸﺗ لﺎﻤﻛددﺮﮔ ﻲﻣ.  
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Background and aims: Hypertrophic cardiomyopathy (HCM) is the most prevalent heart 
disease, affecting 0.2% of the global population. HCM is also the most common cause of sudden 
cardiac death in individuals younger than 35 years old. Approximately 35% of affected cases are 
associated with exons 8-24 of MYH7 gene. The aim of this study was to investigate the possible 
presence of mutation in exons 19-23 MYH7 gene in patients with HCM in Chaharmahal va 
Bakhtiyari province. 
Methods: In this experimental study, 30 HCM patients referred to cardiology clinic in 
Shahrekord University of Medical Sciences were selected by simple sampling. DNA was 
extracted using standard phenol-chloroform method. Certain exons were amplified by PCR 
method and converted to single stranded DNAs by SSCP procedure and, along with double 
stranded DNAs, were electrophorized on polyacryl amid gel. Then, the suspected bands were 
sequenced and the results were analyzed using Chromas software. 
Results: In exons 20, 21, and 23, there was no change, but two mutations including R719W and 
R870H, were observed in exons 19 and 22 in 2 and 1 patient, respectively. 
Conclusion: Because these changes of exons 19 and 20  result in amino acid changes in beta 
myosin, the mutations of MYH7 gene in these exons have a significant role in patients in this 
province. However, it is necessary to study more patients for a better conclusion. 
 
Keywords: Hypertrophic cardiomyopathy, MYH7 gene, Mutation, SSCP/HA. 
